Praxis fiir Humangenetik
Dr. med. Ines Schénbuchner
Fachérztin fir Humangenetik

Institut fir Humangenetik, UR
Prof. Dr. rer. nat. Bernhard Weber

in Kooperation mit

Fachhumangenetiker GfH

Gen-Panel
Mukopolysaccharidosen

ARSB, GALNS, GLB1, GNS, GUSB, HGSNAT, HYALL, IDS, IDUA, NAGLU, SGSH
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synthesis, Sanger-
Sequenzierung, MLPA

Ansatz Version A, 6.2.3 AM PCR
Version F, 6.2.6 AM Durchfiihrung

NextSeq 550,
llumina

einer genetischen Untersuchung NovaSeq X
mittels Sanger-Sequenzierung Plus, ABI
Version G, 6.1.2 AG Sequenzierer SeqStudio
Version F, 6.2.24 AM Datenanalyse Flex 8

Untersuchungstechnik Anweisung Version Gerat CE- In-House-
Verfahren | Verfahren
Sequencing-by 6.2.22 AM Agilent CREv4 Exom lumina nein ja

Dragen Workflow Version A, 6.2.23
AM Auswertung mit Emedgene
Version A, 6.1.16 AG Illumina
NovaSeq Version A, 6.1.2 AG
Sequenzierer Version F, 6.2.9 AM
MLPA Version H

etabliert seit | aktuelle Version
14.09.2022 A

Anzahl
11 Gene
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14.09.2022

Panel zur Erkrankung
Mukopolysaccharidosen
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